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1 JOHDANTO 
Harvinaiset sairaudet ovat henkeä uhkaavia tai pitkäaikaissairauksia, joiden 
esiintyvyys on alhainen. Osa harvinaisista sairauksista on perinnöllisiä. EU:n 
kansanterveys- ja tutkimusohjelmissa alhainen esiintyvyys tarkoittaa 1-5/10 000 
asukasta EU:n jäsenvaltiossa. (Harvinaiset 2013.) Suomessa sairaus on harvi-
nainen, kun sitä sairastaa enintään noin 2500 ihmistä. Monen harvinaisen sai-
rauden syy on edelleen tuntematon. (Orphanet 2013.) 
Ensitiedoksi sanotaan sitä, kun asianomaiselle kerrotaan sairaudesta tai vam-
masta ensimmäistä kertaa. Ensitiedossa on kysymys positiivisesta tavasta ker-
toa huonot uutiset. (Hänninen 2004.) Vuorovaikutus on asiakastyön lähtökohta 
ja keino, jonka avulla asiakasta pyritään auttamaan. Vuorovaikutuksen tavoit-
teena on ohjaussuhteen muodostaminen. (Hankonen ym. 2006, 24.) Potilasoh-
jaus vaatii ohjaajalta tietoa ja on koko hoitotapahtuman ajan kestävä prosessi. 
Ohjauksen lähtökohtana tulee olla potilaan tarpeet. (Jaakonsaari  2009, 8-9.) 
Opinnäytetyö on osa Harvinaiset haasteet -seminaaria. Seminaarin järjestämi-
sessä mukana olivat Turun ammattikorkeakoulu, Invalidiliitto, Varsinais-Suomen 
sairaanhoitopiiri ja Lihastautiliitto ry. Seminaari järjestettiin nyt toista kertaa. En-
simmäisen kerran seminaari järjestettiin vuonna 2012.  
Projektin tehtävänä oli osallistua Harvinaiset haasteet -seminaariin Turun yli-
opistollisessa sairaalassa ja kerätä palaute seminaariin osallistujilta. Tavoittee-
na on kehittää Harvinaiset haasteet -seminaaria ja lisätä tietoutta harvinaisista 
sairauksista. 
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2 HARVINAINEN SAIRAUS 
Harvinaiset sairaudet voivat olla henkeä uhkaavia, eteneviä, pitkäaikaissairauk-
sia, oireyhtymiä ja perinnöllisiä sairauksia joiden esiintyvyys on alhainen. EU:n 
kansanterveys- ja tutkimusohjelmissa alhainen esiintyvyys tarkoittaa 1-5/10000 
asukasta EU:n jäsenvaltioissa. Tavallisesti sairaudet ovat tätäkin harvinaisem-
pia, jolloin niiden esiintyvyys voi olla 1/100 000 asukasta. Harvinaisia sairauksia 
arvioidaan olevan 6000-8000. EU:n 27:ssä jäsenvaltiossa arvioidaan harvinaisia 
sairauksia sairastavia olevan 6-8% väestöstä eli 27-36 miljoonaa ihmistä. Suo-
messa luetaan harvinaiseksi sairaudeksi, kun sitä sairastaa enintään noin 2500 
ihmistä. (Harvinaiset 2013.)  
Harvinaisia sairauksia löytyy tuhansia. Niitä on tähän mennessä löydetty 6000-
7000 ja koko ajan niitä kirjataan lisää lääketieteen kirjallisuuteen. Perinnöllisistä 
sairauksista melkein kaikki ovat harvinaisia, mutta kaikki harvinaiset sairaudet 
eivät ole perinnöllisiä. (Orphanet 2013.) 
Harvinainen sairaus aiheuttaa yleensä monia ongelmia. Diagnoosi voi viivästyä 
jopa vuosia, koska sairautta ei tunnisteta. Valtaosaan harvinaisista sairauksista 
ei ole hoitoa, tietoa sairaudesta ei monesti ole tarjolla omalla äidinkielellä, ver-
taistuen löytäminen on vaikeaa ja potilaiden pieni määrä vaikeuttaa tutkimusta 
ja lääkekehittelyä. Harvinaisten sairauksien joukosta löytyy infektiosairauksia, 
autoimmuunisairauksia sekä harvinaisia syöpiä. Monen harvinaisen sairauden 
syy on edelleen tuntematon. Harvinaiset sairaudet ovat usein vakavia, kroonisia 
ja eteneviä. Niistä monet voidaan todeta joko syntymässä tai lapsuusiässä, ku-
ten esimerkiksi kondrodysplasia, spinaalinen lihasatrofia, neurofibromatoosi, 
osteogenesis imperfekta, tai Rettin oireyhtymä. Yli puolet harvinaisista sairauk-
sista on sellaisia, jotka ilmenevät vasta aikuisiällä, kuten esimerkiksi ALS, Hun-
tingtonin tauti, Crohnin tauti, Charcot-Marie-Toothin tauti ja Kaposin sarkooma. 
(Orphanet 2013.) ALS on aikuisten sairaus, joka rappeuttaa lihasten toimintaa 
ohjaavia liikehermosoluja. ALSin aiheuttaja ei tunneta. Sairastuneiden elinikä on 
noin 3-5 vuotta. (Lihastautiliitto ry 2012.)  Huntingtonin sairaus on perinnöllinen 
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ja etenevä keskushermoston sairaus. Se aiheuttaa häiriöitä liikkeiden hallinnas-
sa, muisti-, päättely- ja havaintotoiminnoissa. Parantavaa hoitoa sairauteen ei 
ole. (Parkinson 2014.) Crohnin tauti suolistosairaus, joka on krooninen ja tuleh-
duksellinen. Yleisimmin se esiintyy ohutsuolessa mutta myös muualla ruoansu-
latuskanavan alueella. Crohnin tautia hoidetaan lääkkeillä ja vaikeissa tapauk-
sissa leikkauksella. (Crohn ja Colitis ry.) Charcot-Marie-Toothin taudin kuvaus 
riippuu siitä, mikä hereditäärinen motosensorinen neuropatia (HMSN)–tyyppi on 
kyseessä. Oireet ilmenevät usein kömpelyytenä ja kompasteluna viimeistään 20 
ikävuoden paikkeilla. Keskeisenä hoitomuotona on fysioterapia. (Lihastautiliitto 
ry.) Sarkooma on tukikudossyövän yleisnimitys. Sarkoomien syistä ja aiheutta-
jista ei ole paljon tietoa. Kaposin sarkooman aiheuttajaksi tiedetään liittyvän hiv-
infektioon ja aidsiin. (Syöpäjärjestöt 2008.) 
Lääketieteellistä sekä kokemuksellista tietoa harvinaisista sairauksista on ollut 
vähän. Tutkimuksissa ja terveyspolitiikassa harvinaisia sairauksia on jo pitkään 
laiminlyöty. Parantavaa hoitoa harvinaisiin sairauksiin ei usein ole, mutta oi-
reenmukainen hoito ja asianmukainen hoiva ovat tärkeitä ja parantavat elämän-
laatua ja eliniän odotetta. (Orphanet 2013). 
Harvinaisia sairauksia sairastavat kohtaavat usein hyvin samankaltaisia ongel-
mia olipa kyse sitten oikean diagnoosin saamisesta tai asianmukaisen tiedon ja 
alan spesialistin löytämisestä. Kysymykset, jotka liittyvät hoidon laatuun, lääke-
tieteellisen ja sosiaalisen tuen saamiseen sekä hoitoketjujen toimivuuteen pe-
rusterveydenhuollon ja erikoissairaanhoidon välillä, vaativat erityistä huomiota. 
Harvinaista sairautta sairastavan elämässä korostuu myös ammatillinen ja sosi-
aalinen integraatio sekä itsenäiseen selviytymiseen liittyvät asiat. He kärsivät 
myös muita potilasryhmiä enemmän vertaistuen puutteesta ja ovat alttiimpia 
psyykkisille, sosiaalisille ja taloudellisille ongelmille, mitkä ovat voitettavissa 
asianmukaisilla toimenpiteillä. On paljon potilaita, jotka ovat vailla diagnoosia, 
koska kokemuksen puutteen takia heidän sairautensa jää tunnistamatta. Nämä 
potilaat ovat myös niitä, jotka kärsivät eniten asianmukaisen tuen puutteesta. 
(Orphanet 2013.) 
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On olemassa Harvinaiset sairaudet -ohjausryhmä, jonka tavoitteena on vahvis-
taa tiedon ja kokemuksen käyttöä harvinaisia sairauksia sairastavien potilaiden 
hyväksi suomalaisessa terveydenhuoltojärjestelmässä. Myös tutkimuksen ja 
hoidon yhdenvertaista saatavuutta ja laatua halutaan parantaa. Ohjausryhmän 
tehtävänä on suunnitella ja ohjata EU:n harvinaissairauksia koskevan suosituk-
sen toimeenpanoa Suomessa ja tehdä ehdotus suoritettujen toimenpiteiden 
seurannasta ja muista mahdollisesti tarvittavista toimenpiteistä. Euroopan unio-
ni antoi kesäkuussa 2009 harvinaisia sairauksia koskevan neuvoston suosituk-
sen. Jäsenvaltioiden on laadittava ja hyväksyttävä harvinaisten sairauksien 
kansallinen ohjelma, jolla organisoidaan ja ohjataan harvinaisten sairauksien 
alaan kuuluvia toimia jäsenvaltioiden terveyden- ja sosiaalihuollon järjestelmis-
sä. Jäsenmaita on kehotettu lisäksi kehittämään harvinaisten sairauksien mää-
rittelyä, kartoittamaan harvinaisia sairauksia koskevien tutkimushankkeiden ja 
tutkimusresurssien nykytilannetta ja määrittämään kansalliset harvinaisten sai-
rauksien osaamiskeskuksensa. Vuoden 2013 loppuun mennessä komission oli 
määrä raportoida suosituksen toimeenpanosta ja arvioida lisätoimenpiteiden 
tarvetta. Harvinaiset sairaudet -ohjausryhmä julkisti 13.3.2014 ehdotuksensa 
harvinaisten sairauksien kansalliseksi ohjelmaksi vuosille 2014-2017. Keskei-
nen tavoite on, että ihminen, harvinaisesta sairaudestaan huolimatta, voi elää 
omiin valintoihin perustuvaa, täysipainoista elämää ja saada siihen asianmu-
kaista hoitoa ja kuntoutusta sekä lisäksi psykososiaalisen tuen. Nykyisellään 
sosiaali- ja terveydenhuoltopalvelut eivät vastaa tyydyttävästi harvinaissairaiden 
tarpeisiin. Harvinaiset sairaudet edellyttävät erityistoimia palvelujärjestelmässä, 
jotta oikeus laadukkaaseen hoitoon ja kuntoutukseen toteutuisi yhdenvertaises-
ti. Kansallinen ohjelma sisältää toimenpide-ehdotukset tutkimuksen, hoidon, 
kuntoutuksen ja sosiaalisen tuen kehittämiseksi. Ensisijaisiksi toimenpiteiksi 
ohjelmassa esitetään harvinaissairauksien vaatimien erityistoimenpiteiden tun-
nustamista lainsäädännössä tai niiden perusteluissa, harvinaissairauksien yksi-
köiden perustamista yliopistosairaaloihin, harvinaissairaiden hoitopolun selkeyt-
tämistä, harvinaislääkkeiden saatavuuden ja korvattavuuden edistämistä, kan-
sallisen koordinoivan keskuksen perustamista sekä sosiaalisen tuen ja kuntou-
tuksen kehittämistä. (STM 2014.)  
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3 POTILASOHJAUS JA ENSITIETO 
Lain mukaan potilaalla on oikeus saada selvitys hänen terveydentilastaan, hoi-
don merkityksestä, eri hoitovaihtoehdoista ja niiden vaikutuksesta sekä muista 
häneen liittyvistä seikoista, joilla on merkitystä päätettäessä hänen hoitamises-
taan. Terveydenhuollon ammattihenkilön on annettava selvitys niin, että potilas 
riittävästi ymmärtää sen sisällön. (Laki potilaan asemasta ja oikeuksista 
1992/785)  
Vuorovaikutus on asiakastyön lähtökohta ja keino, jonka avulla asiakasta pyri-
tään auttamaan. Sen tavoitteena on ohjaussuhteen muodostaminen. (Hanko-
nen ym. 2006, 24.) Se, miten ohjattava näkee itsensä ja elämänsä, ovat avain-
asemassa ohjauksessa. Vuorovaikutuksessa on aina läsnä sekä hoitajan että 
ohjattavan asenteet, persoonallisuus sekä koko inhimillinen ihmisyys. Ammatil-
lista vuorovaikutusta voi oppia harjoittelemalla, tiedostamalla asenteitaan ja tar-
vittaessa muuttamaan niitä. (Hankonen ym. 2006, 34.) Vuorovaikutustaidot ovat 
tärkeitä kaikille, mutta ennen kaikkea hoitotyössä toimiville (Lipponen ym. 
2006). 
Potilasohjaus etenee sanattoman ja sanallisen viestinnän avulla. Viestinnän 
selkeyteen ja yksiselitteisyyteen on kiinnitettävä huomiota, koska vain pieni osa 
ihmisten välistä vuorovaikutusta on sanallista viestintää. Yli puolet vuorovaiku-
tuksen viesteistä on sanattomia. Se pyrkii tukemaan, täydentämään, kumoa-
maan ja painottamaan tai jopa kokonaan korvaamaan sanallista viestintää. Il-
meet, eleet, kehon kieli ja teot ovat sanatonta viestintää. Niiden kontrollointi on 
vaikeaa, koska niitä lähetetään myös tiedostamatta sitä itse. Potilasohjaus vaatii 
ohjaajalta tietoa ja on koko hoitotapahtuman ajan kestävä prosessi. Potilasoh-
jaus tapahtuu vuorovaikutteisessa ohjaussuhteessa, johon vaikuttavat niin oh-
jattavan kuin ohjaajan kontekstit ja ohjaajan ihmiskäsitys. Toimivan ohjaussuh-
teen edellytyksenä on, että molemmat kunnioittavat toistensa asiantuntemusta. 
Potilas on oman elämänsä ja hoitaja oman ammattinsa asiantuntija. (Kyngäs 
ym. 2007, 38-39.) Ohjauksen lähtökohtana tulee olla asiakaslähtöisyys eli poti-
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laan tarpeiden mukainen ohjaus. On myös huomioitava, mitä hän tietää sai-
raudestaan ja kuinka kauan hän on sitä sairastanut. Potilaan ohjaus on koko 
ajan tapahtuvaa ohjauksen tarpeen määrittelyä, suunnittelua, toteutusta ja arvi-
ointia. (Lipponen 2006. 10-11.) Kun ohjaussuhde toimii, asiakas tuntee itsensä 
arvostetuksi, saa tarpeellista ja sopivaa tietoa sekä tukea ja ymmärtää parem-
min itseään ja tilannettaan. Hoitajan on otettava vastuu, jos vuorovaikutus ei 
toimi ja käytävä läpi perusasiat, jotka hän katsoo välttämättömiksi. (Kyngäs ym. 
2007, 42.) Ohjauksen avulla voidaan myös vähentää potilaan pelokkuutta ja 
nopeuttaa potilaan toipumista ja varmistua hoidon jatkuvuudesta (Jaakonsaari 
2009, 8-9). Jaakonsaaren tutkimuksen tarkoituksena oli selvittää hoitotyön opet-
tajien käsityksiä potilasohjauksesta opetuksesta suomenkielisissä hoitotyön 
koulutusohjelmissa ammattikorkeakouluissa. Tutkimuksen vastausprosentti oli 
32% (n=321). Hoitajalla on vastuu kehittää omaa ammattiosaamistaan ja tie-
dostaa siinä ilmenevät puutteet (Kyngäs ym. 2007, 44). 
Ensitiedoksi sanotaan sitä, kun asianomainen kuulee sairaudesta tai vammasta 
ensimmäistä kertaa. Ensitiedossa on kysymys positiivisesta tavasta kertoa huo-
not uutiset. Sisältökokonaisuuksia on kuusi: tieto, toisto, tuki, tunteiden ilmaisu, 
toivo ja toimintaan ohjaaminen. Ensitieto ajatellaan helposti vain ensimmäisen 
tiedon antamiseksi. Laajemmin ajateltuna se on prosessi, joka koostuu lääketie-
teellisen tiedon lisäksi kuntoutuksesta, sosiaali- ja terveyshuollon tukimuodoista 
ja järjestöjen palveluista. Päämääränä on myös ohjata ja tukea perhettä, lasta 
tai nuorta löytämään omat voimavaransa. Ensitieto tilanteessa on tärkeää pitää 
toivoa yllä, sillä se vaikuttaa siihen miten tiedon vastaanottaja selviytyy uudessa 
elämäntilanteessa eteenpäin. Ensitietotilanteessa on tärkeää muistaa, että 
vammainen tai sairas lapsi on ennen kaikkea lapsi ja tärkeä osa perhekokonai-
suutta. (Hänninen 2004.) Oikea tieto on tärkeää, jotta vammaan tai sairauteen 
liittyviin erityistarpeisiin osataan vastata ja suunnitella sekä toteuttaa tarvittaes-
sa yksilölliset tukitoimet (Mustakallio 2009. 6). 
Ensitiedon kertominen on erittäin haasteellinen tilanne niin vastaanottajalle kuin 
kertojallekin. Tiedon tulee olla rehellistä ja ymmärrettävää ja myös avoimelle 
vuoropuhelulle, keskustelulle ja tunteille tulee olla tilaa. Kertojan tulee olla tilan-
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teessa aidosti läsnä ja antaa vanhempien tunteille tilaa. Molempien vanhempien 
tulisi olla paikalla, kun ensitietoa saadaan, mutta jos tämä ei ole mahdollista, on 
toisella vanhemmalla hyvä olla tukihenkilö mukana. Paikan tulisi olla rauhalli-
nen, jotta keskustelu ei häiriintyisi. On tärkeää huomioida, miten paljon van-
hemmat pystyvät ottamaan tietoa vastaan. Tarpeen mukaan tietoa voi toistaa.   
Vanhemmat eivät halua surkuttelua tai katteettomia lupauksia, vaan arvostavat 
asiallista tietoa. Positiiviset asiat lapsesta antavat toivoa. Vanhemmille on hyvä 
antaa yhteystiedot henkilöön, johon he voivat ottaa yhteyttä, jos mieleen tulee 
kysymyksiä. Vanhemmat arvostavat työntekijöiden herkkyyttä ja myötätunnon 
osoittamista sekä sitä, ettei heitä jätetä yksin epätietoisuudesta johtuvan tuskan 
kanssa. (Hänninen 2004.) 
Ensitiedon antamisesta halutaan tehdä kansallinen Käypä hoito –suositus. Yh-
denvertaisen tuen ja avun saamisen takaamiseen tarvitaan koko maan kattava 
yhtenäinen malli. Suomen lastenlääkäriyhdistys ry:lle on tehty aloite, jotta tämä 
ehdottaisi Käypä hoito –johtoryhmälle kansallisen aloitteen laatimista koskien 
ensitiedon antamista perheille. Yleensä suositukset laaditaan lääkäriyhdistysten 
ehdottamista aiheista. Aloitetta perustellaan ensitiedon antamisen laadun vaiku-
tuksella koko perheen loppuelämään. Suomi on sitoutunut YK:n lapsen oikeuk-
sien yleissopimukseen, joka korostaa vanhemmille annetun tuen ja tiedon mer-
kitystä lapsen terveysoikeuden toteutumiselle. Suomessa perheiden kokemuk-
set ensitiedon saamisesta vaihtelevat alueittain. Myös ensitiedon laadussa on 
eroja. Ensitiedon vallitsevista käytännöistä toteutettiin kysely helmikuussa 2013 
yliopistosairaaloiden ja useiden keskussairaaloiden ylilääkäreille lapsiasiainval-
tuutetun toimiston ja Ensitieto-verkoston toimesta. Vastaukset osoittavat lääkä-
reiden ja hoitohenkilökunnan toivovan tukea ja työkaluja ensitiedon antamiseen. 
(Lapsiasiavaltuutettu 2013.) 
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4 PROJEKTIN TEHTÄVÄ JA TAVOITE 
Projektin tehtävänä oli osallistua Harvinaiset haasteet -seminaariin Turun yli-
opistollisessa sairaalassa ja kerätä palaute seminaariin osallistujilta. Tavoittee-
na on kehittää Harvinaiset haasteet -seminaaria ja lisätä tietoutta harvinaisista 
sairauksista. 
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5 PROJEKTIN EMPIIRINEN TOTEUTTAMINEN 
Projekti voidaan määritellä näin: projektilla pitää olla tilaaja, se on johonkin mää-
riteltyyn tavoitteeseen pyrkivä, harkittu ja suunniteltu hanke, jolla on aikataulu, 
selkeä tavoite, määritellyt resurssit ja oma projektiorganisaatio. (Lööw 2002, 17; 
Rissanen 2002, 14.) Projektin aihe saatiin syksyllä 2013 ja sen jälkeen alkoi 
suunnittelu, miten projekti etenee.  
Harvinainen sairaus aiheuttaa monenlaisia ongelmia. Tietoa sairaudesta on 
yleensä vähän tarjolla. (Orphanet 2013.) Myös ammattilaisille on harvinaisista 
sairauksista vähän tietoa tarjolla. Turun yliopistollisessa sairaalassa toisen ker-
ran järjestetyssä Harvinaiset haasteet -seminaarissa oli tarkoituksena antaa 
ammattilaisille uusinta tietoa harvinaisista sairauksista. Seminaari toteutettiin 
yhteistyössä Turun ammattikorkeakoulun, Invalidiliiton, Varsinais-Suomen sai-
raanhoitopiirin ja Lihastautiliitto ry:n kanssa. Opinnäytetyön aiheena oli käsitellä 
Harvinaiset haasteet –seminaarin kyselylomakkeen tuloksia ja harvinaisia sai-
rauksia sekä ensitiedon antamista.  Toimeksiantosopimus (liite 1) ja projektilupa 
(liite 2) tehtiin Invalidiliiton Harvinaiset yksikön kanssa.   
Tietoa haettiin seuraavista tietokannoista; Chinal, Medic, Medline ja Google. 
Hakusanoina käytin rare diseases, the primary information, ensitieto, ensitiedon 
antaminen, harvinainen sairaus, vanhempien tukeminen sekä pitkäaikaissairaus 
ja lapsi. Haku rajattiin vuosiin 2000-2014 ja suomen sekä englannin kieleen. 
Ensitiedosta tietoa oli kohtalaisesti ja harvinaisista sairauksista tietoa löytyi niin 
englanniksi kuin suomeksi.  
Harvinaiset haasteet -seminaari järjestettiin Turun yliopistollisessa sairaalassa 
lokakuussa 2013. Ennen seminaaria kokoonnuttiin tilaisuudessa mukana olevi-
en organisaatioiden edustajien kanssa ja sovittiin käytännön asioista, kuten mitä 
kukakin hoitaa. Seminaarin ohjelma oli internetistä Varsinais-Suomen sairaan-
hoitopiirin sivuilta sekä Invalidiliiton sivuilta (liite 3). Aiheina oli muun muassa 
harvinaisten kansallisen kansallinen ohjelma, entsyymikorvaushoidot, ketogee-
ninen ruokavalio ja Marfanin oireyhtymä. Seminaarin yhtenä aiheena oli myös 
15 
TURUN AMK:N OPINNÄYTETYÖ | Lotta Achrén 
ensitiedon antaminen. Ajatuksia tähän haluttiin antaa näytelmän avulla. Ensitie-
to-näytelmän kulku sovittiin kahden hoitotyönkoulutuksen aikuisopiskelijan 
kanssa, jotka olivat näytelmän tehneet. Näytelmän aiheena oli ensitiedon anta-
minen Marfan oireyhtymään sairastuneen pojan äidille. Näytelmiä oli kaksi, jois-
ta ensimmäinen käsitteli huonon ensitiedon antamista ja toinen hyvän ensitie-
don antamista. Näytelmän suunnittelusta vastasi aikuisopiskelijat ja opinnäyte-
työntekijä avusti näytelmässä esittämällä äitiä.   
Kyselytutkimus on tehokas, koska se säästää tutkijan aikaa ja vaivannäköä. 
Kyselytutkimuksen etuna pidetään yleensä sitä, että niiden avulla voidaan kerä-
tä laaja tutkimusaineisto: tutkimukseen voidaan saada paljon henkilöitä ja voi-
daan myös kysyä monia asioita. (Hirsjärvi 1997.) Kysely voidaan määritellä 
myös menettelytavaksi, jossa vastaajat täyttävät heille annetun kyselylomak-
keen joko valvotussa ryhmätilanteessa tai kotonaan. Kysely tehdään kirjallisesti 
tai suullisesti. (Tuomi ym. 2004, 74.) Kyselytutkimus oli paras vaihtoehto toteut-
taa palautteen kerääminen, sillä se on nopea ja tehokas sekä kattaa isonkin 
otannan. Seminaariin tehtiin kyselylomake (liite 4) ja sen hyväksyi ohjaavien 
opettajien lisäksi Merja Monto Invalidiliiton Harvinaiset -yksiköstä. 
 Likertin asteikon on kehittänyt Rensis Likert 1930-luvulla. Asteikossa on joukko 
väittämiä, jotka ilmaisevat sekä myönteistä että kielteistä asennetta kyseiseen 
kohtaan ja vastaajat arvioivat niitä viisiportaisella asteikolla. (Kalliopuska 2005, 
117.) Kyselylomakkeessa oli jokaisesta luennosta yksi kysymys, joihin vastattiin 
Likertin asteikon väittämillä 1-5, 1=täysin eri mieltä ja 5=täysin samaa mieltä 
sekä kaksi avointa kysymystä, joiden avulla kysyttiin kehittämisehdotuksia seu-
raavaan seminaariin. Lisäksi vastaajaa pyydettiin arvioimaan tätä seminaaria 
kouluarvosanalla. Palaute kerättiin seminaarissa jakamalla lomakkeet osallistu-
jille kahvitauon jälkeen. Samalla myös kerrottiin, mikä lomakkeen tarkoitus on ja 
mihin se liittyy. Seminaariin osallistui 112 henkilöä, joista 76 vastasi palautelo-
makkeeseen.   
Sisällönanalyysi on menettelytapa, jolla voidaan analysoida aineistoa syste-
maattisesti ja objektiivisesti. Analyysin tarkoitus on luoda tutkittavasta ilmiöstä 
sanallinen ja selkeä kuvaus sekä järjestää aineisto selkeään ja tiiviiseen muo-
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toon. Tarkoituksena on saada aineistosta yhtenäinen ja selkeä lopputulos. 
(Tuomi ym. 2004, 105-107.) SPSS (Statistical Package for Social Sciences) on 
monipuolinen, tilastotieteelliseen analysointiin suunniteltu ohjelma. Sillä voidaan 
tehdä tavallisimmat tilastolliset analyysit mutta se sopii myös vaativampaan 
käyttöön. (Valtari 2006, 1.) Aineisto analysoitiin SPSS -mittarilla ja tulokset esi-
tettiin frekvenssien ja prosenttien avulla.  
Opinnäytetyö valmistui toukokuussa 2014 ja se esitettiin Turun ammattikorkea-
koulussa. Valmis työ toimitettiin toimeksiantajalle, arkistoitiin Turun ammattikor-
keakoulun kirjastoon ja julkaistiin Theseuksessa.  
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6 PROJEKTIN TULOKSET 
 
Seminaariin osallistuneista yli 70 % koki, että sai uutta tietoa entsyymikorvaus-
hoidoista ja aineenvaihduntasairauksista sekä Marfan -diagnoosista. Yli puolet 
vastaajista sai uutta tietoa liittyen harvinaisten sairauksien ohjelmaan ja potilas-
rekisteriin sekä ketogeeniseen ruokavalioon. (Taulukko 1.) 
Taulukko 1. Harvinaiset haasteet -seminaarin luennot 
 
Vastaajista 47 % (n=36) antoi sisältöehdotuksia seuraavaan seminaariin. Kyse-
lylomakkeen vastaukset analysoitiin ensin tutustumalla aineistoon, sitten vasta-
ukset luokiteltiin ja lopuksi tulkittiin ja jaettiin seuraaviin alaluokkiin: sairaudet, 
perheiden ja potilaiden kokemukset, Kela, ajankohta, seminaarin pituus, luento-
jen aikataulu ja pituus, paikka, näytelmä sekä ruokailu. (Taulukko 2.) Seuraa-
vanlaisia asioita nousi esiin. 
 
 
 TSM 5 
f/% 
OSM 4 
f/% 
EOS 3 
f/% 
OEM 2 
f/% 
TEM 1 
f/% 
KA 
SD 
Sain uutta tietoa liittyen harvinais-
ten sairauksien ohjelmaan ja poti-
lasrekisteriin (n=73) 
39/51 26/34 7/9 1/1 - 4,41 
0,72 
Sain uutta tietoa entsyymikorvaus- 
hoidoista ja aineenvaihdunta- 
sairauksista (n=73) 
53/70 19/25 1/1 - - 4,71 
0,48 
Sain uutta tietoa ketogeenisestä 
ruokavaliohoidosta (n=73) 
40/53 24/32 9/12 - - 4,42 
0,70 
Sain uutta tietoa Marfan-
diagnoosista (n=75) 
54/71 15/20 6/8 - - 4,64 
0,62 
Sain uutta tietoa liittyen ensitiedon 
antamiseen (n=74) 
34/45 24/32 14/18 2/3 - 4,21 
0,84 
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Taulukko 2. Harvinaiset haasteet –seminaarin palaute (n=36) 
Suorat lainaukset Alaluokka Yläluokka 
”verenvuototauti” 
”harvinaisia sairauksia 
”harvinaiset neurologiset sairau-
det” 
”synnynnäiset epämuodostumat” 
”enemmän tietoa konkreettisesti 
harvinaista sairauksista” 
Sairaudet (f=47)    
 
 
 
 
 
 
 
Harvinaiset haasteet –
seminaarin palaute  
 
 
 
”lapsiperheiden omakohtaisia 
kokemuksia” 
”vanhempien kokemuksia” 
”potilas itse kertomassa” 
”näkökulmaa sairauden vaikutuk-
sesta arkeen ja myös hoitohenki-
lökunnalle tietoa hoi-
to/tutkimustilanteissa otettavista 
asioista” 
Perheiden ja potilai-
den kokemukset 
(f=44) 
”Kelan näkökulma –
vammaisetuudet, kuntoutus” 
”kuntoutus- ja palvelusuunnitel-
ma” 
Kela (f=6) 
”kevät 2014” Ajankohta (f=3) 
”½ päivää on hyvä pituus” 
”koulutus voisi olla koko päivän-
kin, jolloin luennoitsijat voisivat 
käyttää sisällöllisesti enemmän 
aikaa luentoihinsa” 
Seminaarin pituus 
(f=36) 
”aikataulu oli kovin tiukka” 
”aika toimi hyvin” 
”luennon olisi hyvä olla n. 30min” 
”enemmän aikaa luennoille” 
”esitykset lyhyitä ja ytimekkäitä” 
Luentojen aikataulu ja 
pituus (f=28) 
”paikkana TYKS hyvä” 
”paikka soveltui hyvin koulutuksen 
pitämiseen” 
Paikka (f=30) 
”vähemmän teatteria” 
”näytelmä oli hyvä” 
Näytelmä (f=11) 
”ruokailu on hyvä juttu” 
”lounas- ja kahvitarjoilu olivat 
maittavia”  
Ruokailu (f=6) 
 
 
Erilaiset sairaudet kiinnostivat ihmisiä. Ehdotuksia seuraavaan seminaariin tuli 
hyvin. Seminaarissa voisi olla joka kerta esittelyssä jokin harvinainen sairaus, 
josta kerrottaisiin, miten ilmenee, oireet, vaikutus elämänlaatuun ja ennuste.  
”ALS” 
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”verenvuototauti” 
”Rettin syndrooma” 
”Leighl-epilepsia” 
”synnynnäiset epämuodostumat” 
”harvinaiset neurologiset sairaudet” 
 
Perheiden ja potilaiden kokemukset kiinnostivat kuulijoita. On tärkeää, että 
alan ammattilaiset saavat kuulla myös perheiden ja potilaiden tuntemuksia ja 
saada niistä ideoita omaan työhön. Mitä voisin tehdä toisin, onko annettu tar-
peeksi aikaa perheelle tai potilaalle. Toivottavasti seminaarissa säilyisi omakoh-
taiset kokemukset myös jatkossa.  
”lapsiperheiden omakohtaisia kokemuksia” 
”vanhempien kokemuksia” 
”potilas itse kertomassa” 
 
Muutama kuulijoista toivoi Kelan näkökulmaa tulevaan seminaariin. Kelan 
etuudet voivat olla monelle aikamoinen viidakko eri etuuksien suhteen. Olisi 
hyvä, että myös hoitohenkilökunta tietäisi etuuksista ja voisi niistä tarvittaessa 
kertoa.  
”Kelan näkökulma –vammaisetuudet ja kuntoutus” 
”kuntoutus ja palvelusuunnitelma” 
 
Seuraavan seminaariin ajankohtaan tuli vain yksi ehdotus, joka oli jo hyvin 
pian. Seminaari olisi hyvä järjestää kerran vuodessa ja ajankohta voisi olla esi-
merkiksi syksyllä, niin ihmiset osaisivat sitä myös odottaa. 
”kevät 2014” 
 
Seminaarin pituus jakoi mielipiteitä. Osan mielestä puolipäivää oli hyvä pituus, 
kun taas osa oli sitä mieltä, että seminaari voisi kestää koko päivänkin. Osa 
kuulijoista piti aikataulua liian tiukkana ja luennoitsijoiden 20 minuutin aikaa ly-
hyenä. Toiset olivat sitä mieltä, että luennoitsijoiden aika oli riittävä. 
20 
TURUN AMK:N OPINNÄYTETYÖ | Lotta Achrén 
”½ päivää on hyvä pituus” 
”aikataulu oli kovin tiukka” 
”aika toimi hyvin” 
”koulutus voisi olla koko päivänkin, jolloin luennoitsijat voisivat käyttää si-
sällöllisesti enemmän aikaa luentoihinsa” 
 
Seminaarin paikkaa pidettiin hyvänä ja se keräsi pelkästään positiivista palau-
tetta. Turun yliopistollinen sairaala on keskeisellä paikalla ja seminaariin pystyi 
osallistumaan myös kesken työpäivän.  
”paikka soveltui hyvin koulutuksen pitämiseen” 
”paikkana TYKS hyvä” 
 
Näytelmä herätti tunteita niin puolesta kuin vastaankin. Näytelmän avulla halut-
tiin tuoda esiin ensitiedon antamisen tärkeys. Se on tilanne, joka koetaan vain 
kerran ja on siksi tärkeää, että siihen kiinnitetään huomiota.  
”vähemmän teatteria” 
”näytelmä oli hyvä” 
 
Seminaarissa tarjottiin myös kevyt lounas sekä kahvi. Ruokailu oli monen vas-
taajan mielestä hyvä asia ja mukava aloitus seminaarille. Kahvitauko katkaisi 
mukavasti seminaarin, jonka jälkeen jaksoi keskittyä viimeisiin luentoihin.  
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Kuvio 1. Arvosana Harvinaiset haasteet –seminaarista (n=71) 
Seminaarista pyydettiin lopuksi antamaan arvosana 4-10. Arvosanojen sanalli-
nen kuvaus on seuraavanlainen 4=hylätty, 5=välttävä, 6=kohtalainen, 
7=tyydyttävä, 8=hyvä, 9=kiitettävä ja 10=erinomainen. Vastaajista 46 % (f=33) 
oli sitä mieltä, että seminaari oli kiitettävän arvoinen ja 7 % (f=5) vastaajista piti 
tilaisuutta erinomaisena. Vastaajista 3 % (f=2) piti seminaaria melkein erinomai-
sena. Vastaajista 1 % (f=1) piti seminaaria välttävän tai kohtalaisen arvosanan 
arvoisena. Keskiarvoksi tuli 8,3. Pääosin osallistujat olivat tyytyväisiä seminaa-
riin.  
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7 PROJEKTIN EETTISYYS JA LUOTETTAVUUS 
 
Hoitotyön etiikka on tiedonala, joka käsittelee oikean ja väärän sekä hyvän ja 
pahan kysymyksiä osana ammatillista hoitotyötä. Hoitotyötä ohjaavat eettiset 
periaatteet, kuten ihmisarvon kunnioittamisen periaate, hyvän tekemisen ja pa-
han välttämisen periaate, oikeudenmukaisuuden periaate ja perusteltavuuden 
periaate. Etiikka ja moraali ovat käsitteitä, jotka muistuttavat paljon toisiaan. 
Etiikassa pyritään selventämään, mitä moraali on ja miten moraalisia ongelmia 
voidaan ratkaista. (Leino-Kilpi & Välimäki 2009, 24, 30, 37.) Moraalilla tarkoite-
taan ihmisen käsitystä oikeasta ja väärästä. (Juujärvi ym. 2007, 13).  
Laissa (1992/785 5 §) on määritelty potilaan asema ja oikeudet. Lain mukaan 
potilaalla on oikeus saada selvitys hänen terveydentilastaan, hoidon merkityk-
sestä, eri hoitovaihtoehdoista ja niiden vaikutuksesta sekä muista häneen liitty-
vistä seikoista, joilla on merkitystä päätettäessä hänen hoitamisestaan. Tervey-
denhuollon ammattihenkilön on annettava selvitys niin, että potilas riittävästi 
ymmärtää sen sisällön. (Laki potilaan asemasta ja oikeuksista 1992/785) On 
siis tärkeää, että tietoa saadaan ja sitä annetaan ymmärrettävästi. Tämän takia 
Harvinaiset haasteet –seminaari on merkittävä, jotta alan ammattilaiset voivat 
viedä saamaansa uutta tietoa eteenpäin, niille ketkä sitä tarvitsevat eli potilaille.  
Tärkeitä eettisiä periaatteita laadullisessa tutkimuksessa ovat tutkittavien va-
paaehtoisuus, oikeus kieltäytyä tutkimuksesta, luottamuksellisuus, oikeus esiin-
tyä tutkimuksessa nimettömänä ja saada tietoa tutkimustuloksista. Lähtökohta-
na on siis oltava, että tutkittavia ihmisiä kohdellaan rehellisesti ja kunnioittavasti.   
Tutkimussuhde voi olla joko välillinen, kuten esimerkiksi haastattelu tai välitön 
esimerkiksi kyselytutkimus. (Leino-Kilpi & Välimäki 2009, 367). Tässä työssä 
tutkimussuhde oli välitön. Itse seminaarissa kerrottiin, mikä tarkoitus kyselylo-
makkeella on ja että se tehdään nimettömänä. Lomakkeen täyttö oli vapaaeh-
toista. Erillistä suostumislomaketta ei täytetty, vaan katsottiin, että kyselylomak-
keen täyttäminen ja palauttaminen olivat suostumuksena tutkimukseen osallis-
tumiseen. Kyselylomakkeet hävitettiin asiaan kuuluvalla tavalla sen jälkeen, kun 
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niitä ei enää projektin takia tarvittu. Projektin tekemisessä noudatettiin hyviä ja 
eettisesti oikeita toimintatapoja.  
Luottamusta käsitteenä ei ole helppo kuvailla. Sitä voidaan määritellä eri yhte-
yksissä eri tavoin. Tämän takia luottamusta on vaikea määritellä ja ymmärtää. 
Usein se määritellään tietynlaiseksi odotukseksi toisen käyttäytymisestä tai 
ominaisuuksista, kuten rehellisyydestä tai oikeudenmukaisuudesta. (Marila & 
Ylinen 2002, 8,9.)  Lähteitä etsittäessä on lähdekritiikki tärkeää. Tekstiviitteet on 
tuotu selkeästi esille, jotta erottuu oma ja asiantuntijoiden tuotos. Luotettavuutta 
lisää se, että lähteet ovat mahdollisimman tuoreita. Luotettavuutta voi heikentää 
se, että vieraskielisiä lähteitä ei ole käytetty. Näin on pystytty välttämään mah-
dolliset asiavirheet, joita tekstin kääntämisessä olisi voinut syntyä. Luotettavuut-
ta heikentää myös se että opinnäytetyö tehtiin yksin. Kyselylomakkeen luotetta-
vuutta voi heikentää se että lomake täytettiin seminaarissa ja keskittyminen ei 
välttämättä ollut parasta paikassa, missä on paljon ihmisiä ja melua. Paikalla oli 
myös ihmisiä, jotka kuuntelivat vain osan seminaarista ja eivät voineet siis vas-
tata kyselylomakkeen kaikkiin kohtiin. Lomakkeen luotettavuutta lisää se, että 
se oli lyhyt ja selkeä ja näin ollen nopea täyttää. Pitkiä vastauksia ei vaadittu ja 
kysymykset luennoista olivat väittämien muodossa. Avoimiin kysymyksiin pystyi 
vastaamaan muutamalla sanalla.  
Projektia varten haettiin toimeksiantajalta eli Invalidiliitolta projektilupaa. Invalidi-
liitto on fyysisesti vammaisten ihmisten valtakunnallinen vaikuttamisen ja palve-
lutoiminnan monialajärjestö (Invalidiliitto 2014). Luotettavuutta lisää luvan saa-
minen ja yhteistyö merkittävän tahon kanssa.  
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8 POHDINTA 
 
Projektin tehtävänä oli osallistua Harvinaiset haasteet –seminaariin Turun yli-
opistollisessa sairaalassa ja kerätä palaute seminaariin osallistujilta. Tavoittee-
na on saada palautetta seminaarista ja lisätä tietoutta harvinaisista sairauksista. 
Projekti tehtiin opinnäytetyönä. 
Harvinaiset haasteet –seminaarista ei ensimmäisellä kerralla kerätty palautetta, 
joten nyt oli hyvä aika sille, jotta tiedetään mitä kuulijat haluavat kuulla ja pitävät 
tärkeänä oman työnsä kannalta. Kyselylomakkeella oli tarkoitus selvittää, mitä 
osallistujat olivat mieltä seminaarista, sen aiheista, aikataulusta ja paikasta. Pa-
laute oli pääosin erittäin tyytyväistä. Erilaisista sairauksista haluttiin kuulla lisää 
ja ehdotuksia niistä tuli jonkun verran. Esimerkiksi ALS, verenvuototauti ja Ret-
tin syndrooma sekä erilaiset neurologiset sairaudet olivat ehdotettuja harvinaisia 
sairauksia. Eniten kyselylomakkeissa oli toivomuksia siitä, että perheiden omat 
kokemukset olisivat myös jatkossa mukana seminaarissa. Myös potilaan itse 
toivottiin kertovan omista kokemuksistaan ja sairaudestaan. Kelan kuntoutuk-
sesta ja vammaisetuuksista oltiin myös kiinnostuneita. Ajankohdaksi toivottiin jo 
kevättä 2014. Seminaarin pituudesta oltiin kahta mieltä, osa piti puolta päivää 
hyvänä ja osan mielestä seminaari olisi voinut kestää koko päivänkin. Luentojen 
aikataulu jakoi myös mielipiteet kahteen eri ryhmään. Osan mielestä 20 minuut-
tia oli liian lyhyt aika, kun aihe oli uusi ja asiaa tuli paljon nopealla tahdilla. Toi-
set olivat sitä mieltä, että 20 minuuttia on juuri sopiva aika ja sen jaksaa hyvin 
keskittyä yhteen aiheeseen. Turun yliopistollinen sairaala keräsi kiitosta paikka-
na ja se toimikin siinä hyvin. Näytelmät jakoivat myös kuuntelijat kahteen ryh-
mään, osa piti ja osa ei. Seminaarissa oli myös ruoka- ja kahvitarjoilu, mikä ke-
räsi kiitosta.  
Tällaiselle seminaarille on selvästi tarvetta, jossa kerrotaan uusinta tietoa harvi-
naisista sairauksista ja jossa perheet kertovat omakohtaisia kokemuksia sairau-
den vaikutuksista arkeen. Seminaariin osallistuneen perheen kertomus näkyi 
palautteissa, sitä kiiteltiin ja toivottiin jatkossa myös perheiden osallistumista 
seminaariin. Jatkossakin seminaarissa olisi hyvä olla perheiden ja potilaiden 
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omakohtaisia kokemuksia, koska alan ammattilaisten on hyvä kuulla nimen-
omaan niiden ihmisten kokemuksia, jotka tietoa ja apua tarvitsevat.  
Harvinaisia sairauksia löytyy tuhansia. Tähän mennessä niitä on löydetty 6000-
7000. Yleensä harvinainen sairaus aiheuttaa monia ongelmia. Sairautta ei ole 
helppo tunnistaa, joten diagnoosin saaminen voi viedä vuosia. Monesti sairau-
desta ei ole edes tietoa omalla äidinkielellä, joten vertaistuen saaminen on vai-
keaa. (Orphanet 2014.) On tärkeää, että järjestetään tilaisuuksia, missä saa-
daan uusinta ja tutkittua tietoa ammattilaisten käyttöön, jotka voivat viedä tietoa 
eteenpäin.  
Harvinaiset haasteet –seminaari onnistui hyvin ja sai hyvää palautetta. Oli mie-
lenkiintoista olla mukana seminaarin järjestämisessä. Jatkossa seminaari olisi 
hyvä järjestää kerran vuodessa ja myös koko päivän kestävä seminaari olisi 
ainakin kokeilemisen arvoinen asia. Myös perheiden ja potilaiden mukana olo 
olisi hyvä säilyttää jatkossa. Se tuo varmasti uusia näkökulmia myös hoitotyö-
hön. Seuraavassa seminaarissa voisi olla Kelan edustaja kertomassa eri tuki-
muodoista ja kuntoutuksesta. Suomen kansallisten harvinaisten sairauksien 
ohjelmasta olisi mielenkiintoista kuulla uudestaan ja saada päivitettyä tietoa, 
missä ohjelman kanssa tällä hetkellä mennään. Seuraavan seminaarin ajankoh-
ta voisi olla syksyllä 2014.   
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Palautelomake 
           Harvinaiset haasteet 8.10.2013 
Ympyröi kokemustasi vastaava vaihtoehto tai kirjoita vastauksesi sille varattuun tilaan. 
 
5=täysin samaa mieltä, 1=täysin eri mieltä. 
1. Sain uutta tietoa liittyen harvinaisten   5    4    3    2    1 
sairauksien ohjelmaan ja potilasrekisteriin.  
 
2. Sain uutta tietoa entsyymikorvaushoidoista   5    4    3    2    1 
aineenvaihduntasairauksissa 
 
3. Sain uutta tietoa ketogeenisestä   5    4    3    2    1 
ruokavaliohoidosta 
 
4. Sain uutta tietoa Marfan-diagnoosista  5    4    3    2    1 
 
5. Sain uutta tietoa liittyen ensitiedon antamiseen 5    4    3    2    1 
 
6. Olin tyytyväinen seminaarin järjestelyihin  5    4    3    2    1 
 
7. Sisältöehdotuksia ensi vuoden Harvinaiset                                                                          
haasteet seminaariin? 
 
 
8. Onko sinulla muita kehittämisehdotuksia tuleviin Harvinaiset haasteet –
seminaareihin? (Pituus, paikka, aika, yms.) 
 
 
9. Anna kouluarvosana 4-10 Harvinaiset haasteet- seminaaripäivästä.  
 
  
                                                                                                                     
TURUN AMK:N OPINNÄYTETYÖ | Lotta Achrén 
 
